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Resumo: Erros Inatos da Imunidade (Ell) sdo um grupo de doencas raras e com expressdo heterogénea,
sendo geralmente o produto de defeitos genéticos do sistema imunolégico e do seu
desenvolvimento. Os pacientes com Ell apresentam manifestacBes clinicas varidveis, sendo
marcante as infecgdes recorrentes e/ou de maior gravidade do que habitualmente verificadas para
faixa etaria. O diagnostico e o tratamento precoce destas doencgas S80 essenciais para garantir a
sobrevida, prevenir sequelas e auxiliar no plangamento familiar. "Paciente A.G.T.L, sexo
masculino, 1 ano e 4 meses, deu entrada no servico de pediatria em Recife-PE, com histéria de
febre didria ha 5 dias associada a surgimento de leséo perianal hiperemiada e dolorosa, de piora
rapida e progressiva. Quando admitido, j& havia realizado 48 horas de antibioticoterapia venosa
com Cefalotina, porém seguia sem melhora clinica, sendo modificado esquema para Oxacilina e
Clindamicina. Na admisséo, foi evidenciado que houve progressdo da lesdo perianal para regido
de nédegas e raiz das coxas, além de evolucdo para necrose local. Associado ao quadro, paciente
apresentava multiplas lesbes bolhosas nos quatro membros, sendo estas, compativeis com
sindrome de Fournier e fasciite necrotizante. O paciente foi abordado pela cirurgia pediétrica para
desbridamento cirdrgico, evoluindo com insuficiéncia respiratéria aguda e coagulopatia
disseminada sendo transferido para UTI, a fim de atingir estabilidade clinica. Posteriormente
foram resgatadas as culturas coletadas na admissdo que foram positivas para Pseudomonas
Aeruginosa. No rastreio imunoldgico inicial, o paciente apresentava teste rgpido para HIV ndo
reagente, contagem de linfocitos CD 4 e CD 8 normais, dosagem das imunoglobulinas G, M e A
abaixo do percentil 3 para a faixa etaria e contagem total de Linfocitos B CD19 zerada. Portanto,
foi dado o diagndstico fenotipico de agamaglobulinemia ligada ao X, sendo iniciado tratamento
com infusdo de gamaglobulina. Apds estabilizagdo clinica e reabilitagdo com cirurgia pediétrica,
paciente recebeu alta da UTI para seguimento na enfermaria. Atualmente o paciente encontra-se
em acompanhamento ambulatorial no servico de imunologia pediédtrica, em uso regular de
gamaglobulina a cada 28 dias e com antibioticoprofilaxia, sem apresentar novas intercorréncias
ou internagdes desde a ata hospitalar."""Os pacientes com Ell apresentam um nlimero maior de
infeccdes que o habitualmente encontrado para sua faixa etaria, podendo, ainda, se apresentar
com quadros de maior gravidade, acentuando o risco de vida pela dificuldade em frear o processo
infeccioso. O reconhecimento precoce pode proporcionar um tratamento mais eficaz da doenca,
reduzindo o nimero de infecgbes e, consequentemente, a sua morbimortalidade. Sendo assim,
todos os pacientes que apresentem uma infeccdo grave devem ser investigados para Ell e tais
sinais de aerta devem fazer parte do cotidiano do pediatra, garantindo ao paciente um tratamento
especifico para sua condicao.
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